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47,XYY핵형은 가장 흔한 성염색체 이상 중 하나로 항상
그 기원이 부계측에있으며 정자분열 (spermatogenesis)의 제
2 감수분열 (meiotic division) 과정중 비분리 (nondisjunction)
현상에 의해 유래된다. 본 염색체이상에 대해 1967년에
Price와 Whatmore는 반사회적 성향이나 범죄현상과 연관
이 있다고 발표하였으나 Ratcliffe 등의 최근의 연구에서
는 높은 공격성이나 범죄성을 보이지 않는다고 상반되
게 기술하였으며, 또한 발육이나 발달이 다양하게 나타
나고 부모의 지능지수나 사회경제적인 여건, 가족의 안
정성등에도 많은 영향을 받는다고 하였다.1,2
국내에서는 1980년에 이 등이 산전에 XYY로 진단되
어 임신중절을 시행한 예를 보고한 바가 있다.3 저자들
은 임신중기에 양수천자 시행후 전통적 세포유전학적
방법과 FISH 기법에 의해 47,XYY로 산전 진단되었으나
부모의 종교적인 신념으로 임신종결하지 않고 임신만기
에 분만한 예를 경험하였기에 본 염색체이상의 출산이
후 발생될 수 있는 임상적 예후를 중심으로 문헌고찰과
함께 보고하는 바이다.
증 례
환 자 ：염○숙, 37세.
주 소 ：무월경 17주 5일에 고령의 적응증으로 개인
병원에서 시행한 양수천자상 성염색체 이상인 47,XYY
로 진단되어 본원으로 전원됨.
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47,XYY is a rare sex chromosomal disorder. Approximately 1.45 per 1,000 live births have on XYY
chromosome pattern. The extra Y chromosome is paternal in origin and results from nondisjunction in the
second meiotic division. Although the phenotype is normal on the newborn, an increased incidence of minor
anomalies has been reported. Recently, a 37-year-old primigravid woman received amniocentesis at 17 weeks
gestation at a private clinic and was diagnosed as having a fetus with 47,XYY. We performed amniocentesis
again at 20 weeks of pregnancy and confirmed fetal karyotype to be 47,XYY using the conventional
cytogenetics and fluorescence in situ hybridization (FISH) techniques. As she did not want to terminate her
pregnancy, she was put under antenatal care but ended up in vaginal delivery in 40 weeks. As a result of
physical examination, the neonate showed a normal phenotype except for a mild hypospadia and a simian
crease.
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-Full term delivery of a child with 47,XYY subsequent to prenatal diagnosis-
산과력 ：1-0-0-0.
기왕력 ：특이사항 없음.
가족력 ：특이사항 없음.
현병력 ：고령임신으로 임신 17주 5일에 개인병원에
서 시행한 양수천자 검사상 47,XYY로 이상 소견보여
유전상담위해 본원으로 전원되었다. 이 때 함께 시행한
양수내 알파 태아단백 (alpha-fetoprotein)은 16.20 ug/ml
(1.26 MoM)으로 정상수치를 보였다. 임신 20주에 본원
에서 다시 양수검사를 시행하였고 양수검사 및 말초혈
액 FISH의 세포유전학적 소견상 47,XYY로 진단되었으
나 (Fig. 1, 2, 3) 부모는 종교적인 신념으로 임신종결을
반대하였다.
양수검사 소견 ：양수천자를 통한 양막세포 및 말초혈
액 배양검사상 G-banding에 의해 47,XYY 소견이 보였으
며 (Fig. 1) 염색체에 특이적인 DNA probe를 사용한
FISH에 의해 다시 한번 47,XYY를 확인하였다. (Fig. 2, 3)
Fig. 1. Apparent 47,XYY karyotype detected at amnio-
centesis (G-banding)
Fig. 2. Pictures of FISH using DXZ1 probe for X chro-
mosome and SRY probe for Y chromosome in
amniotic cells. Probe for X and Y chromosome is
labeled with spectrum green (short arrow) and
spectrum orange (long arrow), respectively
Fig. 3. FISH images of interphase demonstrating two
chromosomes Y (orange) and a X chromosome
(green)
유전상담 ：17주에 개인병원에서 양수검사 시행 후
47,XYY 소견보여 본원으로 유전상담위해 전원되어 임
신 20주에 다시 시행한 양수천자 검사 및 FISH 소견상
47,XYY로 진단 되었으나 부모는 종교적인 이유로 임신
종결을 원치 않았다.
산전관리 소견 ：개인병원에서 산모혈청 표지물질 검
사인 삼중검사(triple test)는 시행하지 않았으며 임신 17
주에 고령임신 적응증으로 양수천자 실시하였다. 임신
20주에 본원 외래 내원당시 산모의 혈압은 110/60 mmHg
으로 전신상태는 양호하였고 20＋5주에 FISH와 함께 양
수천자를 다시 시행하였으며 임신 32주에 시행한 초음
파검사상 단태아이고 양수량은 정상이었으며 태아는 두
정위였고 양측 두정골간 길이는 31주 2일 크기, 대퇴골
길이는 29주 3일 크기로 재태령에 맞게 성장되어 있었
다. 임신 33주에 실시한 태아의 안녕상태를 평가하는 비
수축검사 (nonstress test)에서 정상 소견 보였으며 임신
36주에 시행한 혈액검 사상 혈색소 12.1 gm/dL, 적혈구
용적 36.0%, 백혈구수 10,920/mm3 , 혈소판수 212,000/mm3
로 특이 소견 없었으며 요기능과 간기능 검사, 흉부 X선
검사는 모두 정상 소견이었으나 심전도검사에서 이상
소견 보여 심초음파를 실시하였으나 정상 소견이었다.
입원 및 분만경과 ：2001년 4월 11일 임신 40주 6일에
양막파수와 자궁경부 1.5 cm 개대되고 10분 간격의 불규
칙적인 진통상태로 입원하였으며 입원당시 산모의 혈압
은 120/80 mmHg, 맥박은 분당 74회, 신장은 160 cm, 체중
70 kg으로 전신상태는 비교적 양호하였고, 이학적 소견상
임신으로 인한 복부팽대 이외에는 특이 소견은 관찰되
지 않았다. 입원 후 시행한 혈액검사상 혈색소 14.1 gm/dL,
적혈구 용적 40.6%, 백혈구수 28,520/mm3, 호중구수 93.2%,
혈소판수 215,000/mm3로 염증 소견을 보였다. 5시간
30분동안 옥시토신 정맥내 점적 후 양막파수된지 12시
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